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Wielotorbielowatość nerek
— wrodzona przyczyna
przewlekłej choroby nerek
STRESZCZENIE
Wielotorbielowatość nerek jest częstą przyczyną
przewlekłej choroby nerek. Wśród leczonych nerko-
zastępczo jest ona przyczyną schyłkowej przewle-
kłej choroby nerek u 5–10% pacjentów. Jest to naj-
częściej występująca choroba dziedziczna nerek
o poznanej etiologii. Zebranie dokładnego wywiadu
rodzinnego jest bardzo pomocne we wczesnym roz-
poznaniu wielotorbielowatości nerek. Analizując drze-
OPIS PRZYPADKU
Wywiad
Chory (III 10), lat 42, został przyjęty po
raz pierwszy do kliniki z powodu występu-
jącego od ponad tygodnia złego samopoczu-
cia. Chory czuł się osłabiony, szybko się
męczył i dostawał zadyszki. Podał, że ponad
tydzień wcześniej obserwował przez kilka
dni smoliste stolce, które ustąpiły. Chory nie
wymiotował. Od dłuższego czasu występo-
wały u niego okresowo bóle głowy, szumy
uszne, bóle w okolicy lędźwiowej oraz
obrzęki podudzi. Chory nie był do tej pory
leczony i nie przyjmował na stałe żadnych
leków.
Podczas zbierania wywiadu rodzinnego
chory podał, że w jego rodzinie występuje wie-
lotorbielowatość nerek (ryc. 1). Ojciec pacjen-
ta (II 3) „chorował na nerki”, zmarł w wieku
43 lat podczas epidemii grypy pod koniec lat
60. ubiegłego wieku. Brat chorego (III 3)
„zmarł na nerki” w 1992 roku, w wieku 43 lat.
Nie był leczony nerkozastępczo. Siostra cho-
rego (III 5) od 48. roku życia jest już leczona
9 lat nerkozastępczo w programie hemodia-
liz. „Na nerki chorowała” również siostra ojca,
która zmarła w wieku 60 lat (II 1), oraz cho-
ruje jedna z sióstr (III 9), która ma rozpoznaną
wielotorbielowatość nerek, lecz nie była do tej
pory leczona nerkozastępczo.
U chorego kilkanaście lat temu podczas
badania USG stwierdzono torbiele w obu ner-
kach oraz w wątrobie. Chory nie posiada żad-
nej dokumentacji na ten temat i od tamtego
czasu nie był z tego powodu ani diagnozo-
wany, ani leczony. Chory podawał, że przed
4 laty stwierdzono u niego nadciśnienie tęt-
nicze, lecz również nie było ono systematycz-
nie leczone. Sporadycznie chory przyjmował
enalapril. Chory pali od kilkunastu lat około
10 papierosów dziennie. Spożywa alkohol
kilka razy w tygodniu. Neguje występowanie
innych chorób.
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wo rodowodowe, można określić, u kogo występuje
duże ryzyko rozwoju tej choroby. Można również
wskazać osoby, które nie odziedziczyły wielotorbie-
lowatości nerek. Analiza przedstawionego typowego
przypadku rodziny z wielotorbielowatością nerek
może być pomocna w przeprowadzeniu podobnych
analiz u chorych poddanych opiece nefrologicznej.
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Badanie przedmiotowe
Stan ogólny dobry; wzrost — 182 cm;
masa ciała — 92,5 kg; ciepłota ciała —
36,6°C, tętno — 80 min; ciśnienie tętnicze
—  130/95 mm Hg; budowa ciała — piknicz-
na; skóra — blada; błony śluzowe — bla-
de; język wilgotny bez nalotu. Nie stwierdzo-
no zmian patologicznych w badaniu przed-
miotowym układu oddechowego i układu
krążenia. W badaniu brzucha stwierdzono
przepuklinę pępkową. Wyczuwalna była
lewa nerka. Wątroba w badaniu przedmio-
towym była twarda, o gładkim brzegu i wy-
stawała na 6 cm spod prawego łuku żebro-
wego. Obserwowano dodatni objaw Gold-
flama po lewej stronie. Nie stwierdzono
obrzęków.
Konsultujący okulista opisał stwardnie-
nie naczyń tętniczych siatkówek oka prawe-
go i lewego I/II stopnia.
Badania dodatkowe wykonane
w chwili przyjęcia do kliniki
— Jony potasowe: 5,24 mmol/l
— Wapń całkowity: 2,02 mmol/l
— Fosforany nieorganiczne: 1,14 mmol/l
— Mocznik: 12,47 mmol/l
— Kreatynina: 304 mmol/l
— Białko C-reaktywne (CRP, C-reactive pro-
tein): 25,6 mg/l (norma 0,0–6,0 mg/l)
— Ferrytyna: 36 ng/ml (norma 70–435 ng/ml)
— Żelazo: 2,8 mmol/l (norma 12,5–
–32,5 mmol/l)
— Albuminy: 40,8 g/l
— Białko całkowite: 67,5 g/l
— Morfologia krwi obwodowej:
• Hemoglobina (Hb) 8,6 g/dl
• Płytki krwi 316 tys./ml
• Leukocyty 7400/ml
• Odczyn Biernackiego (OB)
52 mm/1 godz.
— Badanie ogólne moczu: ciężar właściwy —
1015, pH — 6,0, białko — nieobecne, gluko-
za — nieobecna, leukocyty — 1–3 wpw, ery-
trocyty — 1–3 wpw
— Antygen HBs: ujemny
— Przeciwciała anty-HCV: ujemne
— Równowaga kwasowo-zasadowa: pH —
7,406, HCO3 — 18,1 mmol/l
— Stopień przesączania kłębuszkowego
(GFR, glomerular filtration rate) według Cock-
rofta-Gaulta: 33 ml/min
— Stopień przesączania kłębuszkowego (GFR)
według wzoru MDRD (Modification of Diet in
Renal Disease Study Group): 22 ml/min
— EKG: normogram, rytm miarowy zatoko-
wy o częstości 84/min, bez cech niedokrwie-
nia i zaburzeń rytmu
— Radiogram klatki piersiowej: prawidłowy
— Ultrasonografia jamy brzusznej: wielotor-
bielowatość wątroby — wątroba wystaje 6 cm
spod prawego łuku żebrowego, największa
torbiel o średnicy 5 cm. Nerki olbrzymie,
o trudnych do określenia zarysach, o wymia-
rach w przybliżeniu 23 × 11 cm, z bardzo licz-
nymi torbielami do 30 mm. Pozostałe bada-
ne narządy jamy brzusznej bez zmian pato-
logicznych
— Radiogram zatok obocznych nosa: prawi-
dłowy
— Gastrofiberoskopia: błona śluzowa żołąd-
ka zaczerwieniona, w części przedoddźwier-
nikowej pojedyncze punkcikowe nadżerki
Przebieg hospitalizacji
W leczeniu zastosowano walsartan 1 ×
160 mg, furosemid 1 × 40 mg, węglan wap-
nia 3 × 1 g, omeprazol 2 × 20 mg. W kolej-
nych dniach dodano do leczenia amlodypi-
nę 1 × 5 mg.
W trakcie pobytu w klinice wystąpił ból
lewej stopy i lewego stawu kolanowego.
Chory zaczął gorączkować do 37,8°C. Zba-
dane stężenie kwasu moczowego wynosiło
772 mmol/l (norma 208–428 mmol/l). Radio-
gramy stawów kolanowych i stóp były pra-
widłowe. Włączono do leczenia allopurinol
1 × 300 mg oraz ciprofloksacynę 2 × 250 mg
p.o. Z powodu bólu stawu kolanowego sto-
sowano doraźnie tramadol 2 × 50 mg p.o.
Konsultujący ortopeda rozpoznał wysięko-
Rycina 1. Drzewo rodowodowe opisanej rodziny. Strzałką zaznaczono hospitalizowanego chorego
vv U około 1/3 chorych
z rozpoznaną
wielotorbielowatością
nerek nie stwierdza się
dodatniego wywiadu
rodzinnego cc
29Dariusz Moczulski i wsp., Wielotorbielowatość nerek — wrodzona przyczyna przewlekłej choroby nerek
we zapalenie stawów w przebiegu dny mo-
czanowej.
Opis konsultacji ortopedycznej: obrysy
stawu kolanowego powiększone, objaw baloto-
wania rzepki dodatni, kolano stabilne w płasz-
czyźnie strzałkowej i czołowej, bolesne ogra-
niczenie ruchomości, bóle w dole podkolano-
wym. Kolano lewe nakłuto, otrzymując 60 ml
treści barwy żółtawej. Podano dostawowo
metylprednisolon 1 mg. Zmieniono antybio-
tyk na amoksycylinę z kwasem klawulonowym
1,2 g i.v. Posiew płynu z kolana był jałowy.
Po interwencji ortopedycznej dolegliwo-
ści bólowe powoli ustąpiły. Również nie ob-
serwowano podwyższonej temperatury ciała.
Chorego wypisano do domu po 20 dniach z zale-
ceniem przyjmowania leków jak w szpitalu.
Dodatkowo zlecono doustny preparat żelaza
w dawce 1 × 100 mg. Choremu podczas po-
bytu nie podawano preparatów krwiopochod-
nych. W trakcie pobytu w szpitalu ciśnienie
tętnicze pacjenta wynosiło od 110/80 do 140/
/80 mm Hg.
W badaniach kontrolnych przed wypi-
sem ze szpitala obserwowano u chorego
wzrost stężenia wapnia całkowitego z 2,02 do
2,32 mmol/l — w wyniku stosowania węglanu
wapnia; wzrost stężenia fosforanów nieorga-
nicznych z 1,14 do 1,75 mmol/l — najprawdo-
podobniej w wyniku poprawy apetytu i zmia-
ny diety; wzrost stężenia kreatyniny z 304 do
358 mmol/l — prawdopodobnie jako wynik
stosowania walsartanu (nie przerwano jego
stosowania); spadek stężenia kwasu moczo-
wego z 772 do 530 mmol/l — wynik stosowa-
nia alopurinolu; w chwili wypisu chorego ob-
serwowano nadal podwyższone wartości CRP
(71,9 mg/l) i zalecono kontrolę w warunkach
ambulatoryjnych; stwierdzono poprawę mor-
fologii krwi obwodowej — stężenie hemoglo-
biny wzrosło z 8,6 do 9,1 g/dl. W chwili wypi-
su wartość OB nadal była podwyższona i wy-
nosiła 120 mm/1 godz.
Chorego poinformowano przed wypisem,
że w chwili obecnej nie ma wskazań do rozpo-
częcia leczenia nerkozastępczego, natomiast
w przyszłości takie leczenie może być koniecz-
ne. Czas do rozpoczęcia leczenia nerkozastęp-
czego jest trudny do przewidzenia. Chorego
skierowano do poradni nefrologicznej w celu
dalszej obserwacji. Poinformowano go o ko-
rzyściach przygotowania do hemodializ przez
wytworzenie odpowiednio wcześniej przetoki
tętniczo-żylnej na przedramieniu. Choremu za-
lecono systematyczne przyjmowanie leków
oraz ograniczenie spożycia alkoholu.
KOMENTARZ
Przedstawiony przypadek dotyczy cho-
rego z wielotorbielowatością nerek. Opisany
pacjent ma dodatni wywiad rodzinny w kie-
runku tej choroby, co powinno ułatwiać
wczesne rozpoznanie choroby. W opisanym
przypadku chory trafia po raz pierwszy do ne-
frologa już w zaawansowanym stadium prze-
wlekłej choroby nerek. Główną przyczyną
zgłoszenia się do lekarza jest osłabienie wy-
nikające z niedokrwistości, która z kolei jest
wynikiem krwawienia z górnego odcinka
przewodu pokarmowego.
U około 1/3 chorych z rozpoznaną wielo-
torbielowatością nerek nie stwierdza się jednak
dodatniego wywiadu rodzinnego. Może to wy-
nikać z tego, że rodzice nie byli w przeszłości
zdiagnozowani oraz z pojawienia się zmiany
w materiale genetycznym (mutacji) de novo.
Niestety, często spotyka się chorych, którzy
mimo dodatniego wywiadu rodzinnego w kie-
runku wielotorbielowatości nerek zgłaszają się
po raz pierwszy do nefrologa w zaawansowa-
nym stadium przewlekłej choroby nerek.
Przedstawiany chory również nie był przed
przyjęciem do szpitala pod kontrolą nefrolo-
ga. Chorzy z wielotorbielowatością nerek po-
winni być informowani o tym, że choroba ma
charakter dziedziczny i może wystąpić u krew-
nych. Powinni oni również być namawiani do
poinformowania o tym osób spokrewnionych.
Mimo że w chwili obecnej nie ma skutecznej
metody zapobiegania postępowi przewlekłej
choroby nerek spowodowanej wielotorbielowa-
tością nerek, chorobie tej towarzyszą inne po-
wikłania, które można i należy leczyć. Do naj-
ważniejszych z nich należy nadciśnienie tętnicze.
Występuje ono dość wcześnie u prawie wszyst-
kich chorych z wielotorbielowatością nerek.
W miarę postępu przewlekłej choroby nerek
można również rozpocząć leczenie zaburzeń go-
spodarki wapniowo-fosforanowej. U opisanego
chorego spotykamy się z dną moczanową, któ-
ra z pewnością wynika z upośledzenia funkcji
wydalniczej nerek. Przy regularnej kontroli
u nefrologa mogła ona zostać wcześniej rozpo-
znana i leczona. U opisanego chorego wystą-
piło krwawienie z przewodu pokarmowego,
które doprowadziło do niedokrwistości. Powi-
kłanie to również wynika z postępu przewlekłej
choroby nerek. Obserwowane komplikacje były
przyczyną dolegliwości i hospitalizacji chore-
go. Na skierowaniu chorego na oddział chorób
wewnętrznych w rubryce „rozpoznanie” lekarz
kierujący napisał „casus ad observationem”.
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Regularna obserwacja takiego chorego
przez nefrologa umożliwia przygotowanie do
leczenia nerkozastępczego. U takiego chore-
go można odpowiednio wcześniej wytworzyć
przetokę tętniczo-żylną i uniknąć hemodializ
przy użyciu cewnika. Przedstawiany chory wie-
dział wcześniej, że występuje u niego wielo-
torbielowatość nerek, choć nie przełożyło się
to na regularne wizyty u nefrologa.
U części chorych z wielotorbielowatością
nerek obserwuje się również występowanie
torbieli w wątrobie. Przez niektórych lekarzy
są one błędnie traktowane jako odrębna jed-
nostka chorobowa, choć w rzeczywistości jest
to obraz tej samej choroby genetycznej.
Istnieje również wiele mitów i błędnych
informacji udzielanych chorym przez lekarzy
na temat dziedziczności wielotorbielowatości
nerek. Błędne informacje mogą mieć nieko-
rzystny wpływ na planowanie rodziny i jakość
życia chorego. Część chorych na wielotorbie-
lowatość nerek chce podjąć świadomą decy-
zję o posiadaniu potomstwa. Chcą oni wie-
dzieć, czy ich dzieci również będą chorowały
na to schorzenie. Niestety, często nawet od ne-
frologów otrzymują błędne informacje, na
przykład: „wszystkie jego dzieci będą miały
wielotorbielowatość nerek” lub „jeżeli w ro-
dzinie występuje wielotorbielowatość nerek,
a nie stwierdza się jej u rodziców, to i tak może
ona wystąpić u potomstwa”. Prawidłowa infor-
macja brzmi, że jeżeli jedno z rodziców ma
wielotorbielowatość nerek, to może ona wy-
stąpić u każdego dziecka z prawdopodobień-
stwem 50%. Można to porównać z rzutem mo-
netą. Jeżeli wypadnie orzeł, to dziecko odzie-
dziczy tę chorobę, jeżeli natomiast wypadnie
reszka, to nie odziedziczy tej choroby i jego
potomstwo również będzie od niej wolne.
Oczywiście, trzeba zaznaczyć, że wielotorbie-
lowatość nerek możemy wykluczyć dopiero
u pacjenta w wieku 30 lat, wykonując bada-
nia USG, lub u pacjenta młodszego, w wieku
20 lat, w badaniu tomografii komputerowej [1].
Większość przypadków wielotorbielowatości
nerek można zdiagnozować za pomocą bada-
nia USG już w dzieciństwie, a nawet podczas
rozwoju płodowego, dlatego badania materia-
łu genetycznego mają rzadkie zastosowanie
w praktyce klinicznej. Wystąpienie objawów
klinicznych wielotorbielowatości nerek jest
rzadkie u dzieci i badania przesiewowe mają
znaczenie bardziej u osób po 20. roku życia. Nie
należy zachęcać rodziców do prowadzenia dia-
gnostyki u dzieci. Wyjątek stanowi sytuacja, gdy
wcześnie wystąpią objawy, takie jak nadciśnie-
nie tętnicze, krwiomocz czy ból, które mogą
wynikać z wielotorbielowatości nerek. Decy-
zję o badaniu należy raczej zostawić dzieciom
do chwili, gdy osiągną wiek dorosły.
Obecnie nie ma skutecznej i sprawdzo-
nej metody zatrzymania postępu przewlekłej
choroby nerek u osób z wielotorbielowatością
nerek. Informacja o dziedziczeniu tej choro-
by może powodować pewne niekorzystne zja-
wiska. Rodzice mogą wykazywać nadopiekuń-
czość w stosunku do dzieci, które odziedziczy-
ły to schorzenie. Informacja o chorobie może
również zostać wykorzystana przeciwko oso-
bie dotkniętej tą chorobą. Chory z wielotor-
bielowatością nerek może mieć problem ze
znalezieniem partnera życiowego lub z uzy-
skaniem zatrudnienia lub ubezpieczenia zdro-
wotnego. Część osób może w sposób racjonal-
ny uwzględnić informację o swojej chorobie
w planach życiowych, choć dla innych ta in-
formacja może być jedynie złą wróżbą, której
nie można zmienić.
Ponieważ najczęstszym powikłaniem
wielotorbielowatości nerek jest nadciśnienie
tętnicze, wczesne rozpoznanie tej choroby
u osób dorosłych może być pomocne w roz-
poczęciu leczenia nadciśnienia tętniczego.
Nie ma jednak dowodów klinicznych, że le-
czenie nadciśnienia tętniczego spowolnia
postęp przewlekłej choroby nerek spowodo-
wanej wielotorbielowatością. Bez wątpienia
jednak skuteczne leczenie nadciśnienia tęt-
niczego może u tych osób zmniejszyć ryzyko
wystąpienia chorób sercowo-naczyniowych i
związanej z tym śmiertelności.
Wielotorbielowatość nerek jest jedną
z najczęstszych jednogenowych chorób gene-
tycznych. Występuje ona średnio u 1 na 600–
–1000 osób w ogólnej populacji [2]. Wśród le-
czonych nerkozastępczo jest ona przyczyną
schyłkowej przewlekłej choroby nerek u 5–
–10% chorych. Ponad 70% chorych umiera
lub rozwija terminalną niewydolność nerek do
70. roku życia. Wiadomo, że za tę chorobę od-
powiedzialne są mutacje w 2 genach: PKD1
lub PKD2.
Wiek, w jakim dojdzie do schyłkowej
przewlekłej choroby nerek, jest trudny do
oszacowania [3]. Wiek rozpoczęcia leczenia
nerkozastępczego jest podobny wśród osób
spokrewnionych, choć spotyka się tu pewną
rozbieżność w tej samej rodzinie. Ojciec (II 3),
brat (III 3) i siostra (III 5) przedstawionego
chorego zmarli lub rozpoczęli leczenie nerko-
zastępcze w 5. dekadzie życia. Opisywany cho-
ry (III 10) ma obecnie 42 lata, w ciągu kilku
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najbliższych lat należy się spodziewać rozpo-
częcia u niego leczenia nerkozastępczego.
Siostra ojca (II 1) opisywanego chorego prze-
żyła natomiast 60 lat. Trudno ustalić, czy tor-
bielowatość nerek była obecna również u któ-
regoś z dziadków chorego. Zarówno babcia
(I 2), jak i dziadek (I 1) przeżyli ponad 70 lat.
Może postęp choroby był u nich wolniejszy lub
mutacja pojawiła się w tej rodzinie w kolejnym
pokoleniu de novo. Jeden brat (III 6) i jedna
siostra (III 2) przedstawionego chorego nie
mają wielotorbielowatości nerek. Choroby tej
nie będą miały również ich dzieci (IV 1, IV 2,
IV 4). U dwóch sióstr chorego stwierdza się
wielotorbielowatość nerek. Jedna z nich (III 5)
jest już od 9 lat leczona nerkozastępczo w pro-
gramie hemodializ. Nie wykonano u niej do
tej pory przeszczepu, ponieważ nie zgadza
się ona na operacyjne usunięcie natywnych
nerek. Postępowanie takie zostało zalecone
u niej w ramach kwalifikacji do przeszczepu.
Druga siostra (III 9) jest pod stałą kontrolą
poradni nefrologicznej. Obie siostry mają
dorosłe córki. Jedna z córek (IV 3) ma obec-
nie 33 lata, a druga (IV 5) 22 lata. U kobiet
tych nie stwierdzono w badaniu USG torbieli
nerek. U 33-latki (IV 3) możemy wykluczyć
w ten sposób odziedziczenie wielotorbielowa-
tości nerek. U drugiej (IV 5), 22-latki, nale-
żałoby powtórzyć to badanie w wieku 30 lat,
choć z każdym rokiem maleje u niej prawdo-
podobieństwo odziedziczenia tej choroby od
swojej matki. U matki (III 9) rozpoznano wie-
lotorbielowatość nerek w wieku 21 lat w ba-
daniu USG podczas ciąży. Wśród rodzeństwa
przedstawionego chorego 4 osoby na 6 odzie-
dziczyły wielotorbielowatość nerek. Nie jest to
dokładnie proporcja 50/50, jak wynika z praw-
dopodobieństwa, lecz — jak sama nazwa
wskazuje — jest to tylko prawdopodobień-
stwo. Rozkład 50/50 byłby widoczny przy jesz-
cze większej liczbie rodzeństwa.
WNIOSKI
1. Wielotorbielowate zwyrodnienie nerek
jest chorobą dziedziczną.
2. Ryzyko wystąpienia wielotorbielowatości
nerek u krewnych I stopnia (rodzeństwo,
dzieci) wynosi 50%.
3. Chorzy z rozpoznaną wielotorbielowatością
nerek powinni być informowani o dzie-
dzicznym charakterze tej choroby i do nich
należy przekazanie informacji swoim
krewnym.
4. Chorzy z rozpoznaną wielotorbielowato-
ścią nerek wymagają regularnej obserwa-
cji przez nefrologa w celu wczesnego roz-
poznania i leczenia powikłań tej choroby.
5. Znaczna część chorych na wielotorbielo-
watość nerek będzie wymagała podczas
swojego życia leczenia nerkozastępczego.
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